





















(isocitrate dehydrogenase 1, IDH1)遺伝子の点変異が初
めて報告された. IDH1変異を示した症例は 12％と決し
て多くはなかったが,特筆すべきはそれが二次性膠芽腫
に集中していたことである.
そこで,低悪性から悪性のさまざまな神経膠腫におけ
る IDH1遺伝子変異を検索し,TP53変異,1p/19q欠失な
どのその他の遺伝子変異との関係,予後との相関を検討
した. 80～90％の高頻度の IDH1遺伝子変異を示した腫
瘍型は低悪性度星細胞腫瘍,退形成性星細胞腫,二次性
膠芽腫,乏突起膠腫,退形成性乏突起膠腫,乏突起星細胞
腫,および退形成性乏突起星細胞腫であった.一方,一次
性膠芽腫では 5％の変異率であった.また,異時的に複数
回生検を施行された症例を検索することで, IDH1変異
は神経膠腫の発生において TP53変異,染色体 1p/19q欠
失よりも早期のイベントであることが分かった.膠芽腫
においては, IDH1遺伝子変異の頻度は二次性膠芽腫に
優位に多く,変異陽性例は陰性例と比較して発生年齢が
低く, 優位に生存期間が長いことが判明した. また,
IDH1遺伝子変異を有する一次性膠芽腫は臨床的,生物
学的性格が二次性膠芽腫と類似していることが分かっ
た.このことから, IDH1遺伝子変異を検索することで,
臨床的には一次性膠芽腫と診断された症例の中から “真
の二次性膠芽腫”を検出することが可能であると考えら
れた.
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